e Porquie ¢ importante saber se é Joortacfor de uma

hemoglobinopatia ?
grevney Este fo(ﬁeto foi feito a pensar em Si!

E importante por causa dos futuros filhos.

Um casal em que os dois elementos sao portadores
podem vir a ter filhos com uma forma grave de anemia
( talassémia ou drepanocitose ), ter filhos apenas
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@ 0 que sio Hemoglobinopatias ?

Hemoglobinopatias sao doencas de sangue, hereditérias (nao
contagiosas), isto €, que podem passar de pais para filhos.
Nestas doengas h& uma alteragao da hemoglobina que
¢é a proteina que estd dentro do glébulo vermelho e que é
responsavel pelo transporte do oxigénio a todo o corpo.
Quando uma pessoa tem
pouca hemoglobina ou esta
tem uma estrutura anormal,
fica com anemia. A Talassémia
e a Drepanocitose (Anemia
de Células Falciformes) sao
as hemoglobinopatias mais
frequentes em Portugal.

0 (0] que ¢ a Talassémia ?

E um grupo de doencas hereditarias do sangue que se
caracterizam por uma diminuigéo parcial ou total na produgao
de uma das cadeias de hemoglobina:

a) Se a diminuicéo é parcial a pessoa é portadora de talassémia
e nao tem doenga.

b) Se hd uma auséncia total ou quase total, a pessoa tem
uma talassémia major ou intermédia, respectivamente, que se
manifestam por uma anemia grave dependente de transfustes
de sangue.

@) ?ue ¢ a Drepanocitose ou Anemia de
Células Falciformes ?

E uma doenca do sangue em que hé a producdo de uma
hemoglobina anormal (HbS) que em determinadas situacoes,
modifica os glébulos vermelhos, ficando estes com uma forma
que se assemelha a uma foice ou lua em quarto minguante.

As pessoas que sé herdarem a alteracao de apenas um dos
pais séo portadores de drepanocitose e nao tém doenca.

Os que herdarem a alteragao genética de ambos os pais
serdo doentes. Anemia grave, crises dolorosas frequentes e
tendéncia para ter infecgdes sdo as manifestagdes mais visiveis
desta situacao.

9 @) que € ser yoﬂacfor ?

Os portadores de hemoglobinopatias sao pessoas que
herdaram apenas de um dos pais (do pai ou da mae)
o gene alterado da hemoglobina, e por isso nao tém a
doenca.

Made ou Pai Pai ou Mae
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0 Que sintomas tem um joortacfor ?

Um portador de uma hemoglobinopatia nao tem
sintomas e nao necessita de qualquer tratamento. E uma
pessoa normal.

Um portador nunca podera vir a ser um doente.

0 Como yodé saber se é })ortacfor ?

A identificagdo de um portador obriga a uma andlise de
sangue (um hemograma e estudo de hemoglobina).

Deve falar com o seu Médico Assistente para avaliar se
deve fazer o estudo.

0 Quem deve fazer 0 estudo ?

Todos os jovens em idade fértil, casais nas consultas de
planeamento familiar ou pré concepcional, gravidas que
desconhecam se sao portadoras.

Qualquer pessoa pode ser portadora mas ha pessoas
com risco mais elevado do que outras, como sao as
descendentes de origem alentejana, algarvia e Vale
do Tejo, bem como de origem africana, mediterranea,
brasileira e asiatica (consultar a Circular Normativa da
Direccao-Geral da Saide n°18/DSMIA de 2004).

0 Se ambos os pais forem Joortacfores de uma
ﬁemog(oﬁino]aatia Jaocfe-se saber se o bebé que

vai nascer tem a doen¢a?

Hoje em dia hé varios testes, dependendo da idade da
gravidez, que permitem saber se o bebé que vai nascer
tem ou nao a doenca: chama-se diagnéstico pré-natal.

O exame mais realizado em Portugal é a amniocentese
que é feito pelas 14 semanas de gravidez, sabendo-se o
resultado, geralmente, ao fim de 1 semana. A decisao
de fazer este exame deve ser sempre partilhada com o
seu médico. Se o resultado revelar um feto com doenga
pode planear e decidir com o seu Médico Assistente
o que quer fazer: interrupcao da gravidez ou preparar
atempadamente a chegada de um bebé com a doenca.

ii\ {f'{;--&i\ {5:":.1--&1\ {{":.1--.%1\ {{'f.'i--&i\ Jl{:'f.l..&i\ = H 3 ,&i\ 3 ,&i\ 3 H 3 %’i\




